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Cilend resekvenace lidského exomu (z angl. whole-exome-sequencing, zkr. WES) se stdle Castéji
vyuziva pro rutinni klinickou diagnostiku jak monogennich, tak komplexnich poruch a svoje uplatnéni
naléza napf. u carrier screeningu nebo u diagnostiky neurologickych onemocnéni. Jednoznacny
benefit v mnozstvi analyzovanych region(l predstavuje nicméné fadu vyzev z pohledu pozadavku na
komplexniho zhodnoceni ziskanych dat, specialné pak v pfipadé uZiti v klinické diagnostice (rychlost,
presnost).

Zakladnim predpokladem pro Uspésné zavedeni analyzy WES pro klinické zhodnoceni je samotny
panel pro cilené obohaceni regioni zajmu. Navrh panelu pfitom musi reflektovat fadu parametr(
potfebnych pro zachyt spektra rozdilnych variant (SNPs vs. InDel vs. CNV) v rozmanitych oblastech
lidského genomu (specificita, obsah GC, velikost InDel). Soucasné takovy moderni panel musi
zohledniovat ekonomické hledisko, kdy s pomoci chytrého navrhu a minimalnich ztrat vyrazné snizuje
naroky na sekvenacni kapacitu a umoZznuje tak Sirsi pokryti. Twist Bioscience prichazi s evoluci
takového panelu a svij uznavany panel Comprehensive Exome obohacuje o dalsi oblasti, které byly
definovany experty s cilem vyuZiti pro analyzy v rdmci IVD. Pfednaska se bude vénovat i mozZnosti
navrhu vlastnich paneld, jejich rozsifeni a jejich optimalizace.

Kombinace panelu Twist s protokolem pfipravy knihoven od Illumina zkracuje dobu pfipravy
knihovny a umoznuje unifikaci postupl v ramci jedné laboratore. Spojeni téchto fesSeni predstavuje
robustni pfistup, postaveny na soucasné normalizaci a tagmentaci vzorku, které toleruje praci
s rliznym vstupnim mnoZstvim DNA do protokolu i vjeho pribéhu. Chtéli jste feSeni pro rutinni
analyzu?



